Diabetes mellitus

Diabetes mellitus

Der Diabetes mellitus ist eine Erkrankung
des Glukosestoffwechsels, bei der die Blut-
glukose bzw. der ,,Blutzucker* zu hoch ist
(Hyperglykamie). Die Ursache ist ein Insulin-
mangel oder eine ungeniigende Insulinwir-
kung. Im Volksmund spricht man auch von
Zuckerkrankheit“. Diabetes mellitus bedeu-
tet tibersetzt ,honigstiBer Durchfluss“ und
spielt auf den hohen Zuckergehalt im Urin
von Menschen mit Diabetes mellitus an.

Ursachen und Pathophysiologie

Je nach Ursache unterscheidet man:
¢ Typ-1-Diabetes (> Abb. 4.3): Als Folge einer
Autoimmunreaktion werden die insulin-
produzierenden B-Zellen des Pankreas zer-
stort. Die Folge ist ein absoluter Insulin-
mangel.
e Typ-2-Diabetes (» Abb. 4.3): Hier ist die
Bauchspeicheldriise zwar in der Lage, nor-
mal Insulin zu produzieren, jedoch zeigen
die Kérperzellen eine zunehmende Resis-
tenz gegen das Insulin, d.h., es kann nicht
ausreichend wirken. Es besteht ein relativer
Insulinmangel. Neben genetischen Faktoren
sind Ubergewicht, falsche Erndhrung und
Bewegungsmangel die wichtigsten Risiko-
faktoren.
Typ-3-Diabetes (spezifische Ursachen): An-
dere Diabetesursachen sind z.B. zu hohe
Kortisonspiegel, genetische Mutationen und
die Zerstérung des Pankreas, z. B. bei Muko-
viszidose (S.279) oder chronischer Pankrea-
titis (S.316).
Typ-4-Diabetes (Schwangerschafts- oder
Gestationsdiabetes): Als Folge der hormo-
nellen Verdnderungen kann in der Spat-
schwangerschaft erstmals eine Insulinresis-
tenz mit erhdhten Blutzuckerwerten auffal-
lig werden. Nach der Geburt normalisiert
sich die Stoffwechselsituation wieder, das
Risiko fiir einen spateren Typ-2-Diabetes ist
jedoch hoch.
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Symptome

Der Typ-1-Diabetes fiihrt relativ rasch zu
einem Insulinmangel bzw. Blutzuckeranstieg
mit Polyurie, Polydipsie, Fliissigkeitsmangel
und Gewichtsverlust. Bei Kindern kann ein
erneutes Einndssen auffallen. Nicht selten ist
das erste eindeutige Symptom ein ketoazido-
tisches Koma.

Beim Typ-2-Diabetes bestehen lange Zeit
nur unspezifische Symptome wie Miidigkeit
und allgemeine Leistungsminderung. Die
hdufige Kombination aus arterieller Hyper-
tonie (S.205), Adipositas (S.23) und Fettstoff-
wechselstérungen (S.133) wird als metabo-
lisches Syndrom bezeichnet (vgl. » Abb. 1.3).

Menschen mit Gestationsdiabetes sind
meist symptomlos und fallen im Screening
auf.

Komplikationen

Hohe Blutglukosewerte sind gefdhrlich, weil
sie sowohl unmittelbar als auch langfristig
den Korper schddigen.

Akute Komplikationen

Sie sind auf plétzliche Blutglukoseschwankun-
gen zuriickzufithren. Dabei kann die Blutglu-
kose entweder zu hoch (Hyperglykdmie) oder
zu niedrig (Hypoglykdmie) sein.

Hyperglykdmisches Koma. Ein Coma diabeti-

cum kann sich sowohl beim Typ-1- als auch

beim Typ-2-Diabetes entwickeln. Die patho-
physiologischen Mechanismen sind je nach

Diabetestyp unterschiedlich:

e diabetische Ketoazidose (Typ-1-Diabetes):
Aufgrund des absoluten Insulinmangels be-
steht ein Energiemangel in den Zellen. Es
werden vermehrt Fette abgebaut und in der
Folge vermehrt Ketonkdrper gebildet. Da-
durch sinkt der pH-Wert im Blut, es kommt
zu Erbrechen und Bauchschmerzen (Pseud-
operitonismus) und der Patient atmet ver-
tieft (KuBmaul-Atmung), um die Sdure ab-
zuatmen. Die Atemluft kann sii-sduerlich
(Azetongeruch) riechen.

aus: Thieme, Krankheiten von A bis Z (ISBN 9783132440005) © 2026 Georg Thieme Verlag KG Stuttgart - New York



Diabetes mellitus
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Abb. 4.3 Entstehung des Diabetes mellitus Typ 1 und 2. (Quelle: Diabetes mellitus. In: | care

Krankheitslehre. 3. Aufl. Stuttgart: Thieme; 2025)
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Diabetes mellitus

hyperosmolares Koma (Typ-2-Diabetes): Es
werden keine Ketonkorper gebildet. Auf-
grund der stark erhohten Blutzuckerwerte
tritt jedoch reichlich Glukose in den Urin
iiber. Die Folge ist eine stark erhéhte Harn-
menge mit bedrohlicher Austrocknung der
Patienten.

In beiden Féllen muss der Patient intensivme-
dizinisch tiberwacht werden. Der Zustand ist
unbehandelt lebensbedrohlich. Die Blutgluko-
se muss langsam durch die Gabe von Insulin
gesenkt werden, man gibt Fliissigkeit und
muss ggf. Elektrolytverschiebungen ausglei-
chen.

Hypoglykdmie. Bei einer  Hypoglykdmie
(=Unterzucker) fdllt der Blutzucker unter
50 mg/dl. Sie kann sowohl bei Typ-1- als auch
Typ-2-Diabetes auftreten. Die hdufigste Ursa-
che ist eine falsche Dosierung von Insulin
oder oralen Medikamenten bei ggf. verander-
ter Lebenssituation (z.B. hohe korperliche Be-
lastung oder Alkoholkonsum). Erste Anzei-
chen sind Herzrasen, Herzstolpern, SchweiR-
ausbriiche, Unruhe und Zittern. Weitere
Symptome sind:

e Kopfschmerzen

e Miidigkeit

e Seh- und Sprachstérungen

e psychische Veranderungen (Angst, Unruhe)
e Lihmungen

e ggf. Koma

Der Zustand ist lebensbedrohlich. Bei bestdtig-
tem Verdacht (Blutzuckermessung) muss so-
fort Glukose zugefiihrt werden (wenn mog-
lich oral, bei Bewusstlosen i.v. oder alternativ
Glukagon [Notfall-Set]).

Langzeitkomplikationen

Sie entstehen durch Verdnderungen der klei-
nen und/oder der groBen Gefille (Mikro-
oder Makroangiopathie). Betroffen sind v.a.
die Augen, die Nieren, die Nerven und das
Herz-Kreislauf-System:
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o diabetische Makroangiopathie: Schadigung

der groBen und mittleren Blutgefdf3e durch

Arteriosklerose (Arterienverkalkung). Be-

troffen sind v.a. Herzkranz-, Bein- und

Hirnarterien:

o koronare Herzkrankheit (S.232)

o periphere arterielle Verschlusskrankheit
(5.321)

o Schlaganfall (S.372)

diabetische Mikroangiopathie: Schadigung

des Kapillarsystems. Die wesentlichen

Krankheitsbilder sind:

o diabetische Retinopathie: Schddigung
der Netzhaut, z.B. GefdRneubildungen,
Glaskorpereinblutungen, Netzhautablo-
sungen — Sehstorungen bis hin zur Er-
blindung

o diabetische Nephropathie: Schddigung
der Niere — arterielle Hypertonie, im
Endstadium Niereninsuffizienz mit Dia-
lysepflicht

o diabetische Neuropathie: Schddigung der

Nerven, meist als Polyneuropathie

- sensorische und motorische diabeti-
sche Neuropathie: v.a. im Bereich der
FiiBe und Unterschenkel — Kribbeln,
Schmerzen oder Kiltegefiihl, spdter
Lahmungen

- autonome diabetische Neuropathie —
z.B. erhohte Herzfrequenz in Ruhe,
Blutdruckabfall im Stehen, gestorte Ma-
gen- und Blasenentleerung, Erektions-
probleme, ,stumme®, schmerzlose
Herzinfarkte mit ungiinstiger Prognose

diabetisches FuRsyndrom: Folge der pe-

ripheren arteriellen Verschlusskrankheit
und/oder der diabetischen Neuropathie.

Typisch sind ,,offene Wunden* (Geschwii-

re) an druckbelasteten Stellen des FuRes

(Zehen, Ballen, Ferse), die schlecht heilen

und sich hdufig infizieren

o

Folgen des Gestationsdiabetes. Als Folge der
erhohten Blutzuckerspiegel werden die Foten
iibermdfRig gro und schwer (Makrosomie).
Dies erhoht bei der Geburt das Risiko fiir Ver-
letzungen und andere Komplikationen fiir
Mutter und Kind. Zudem sind die Neugebore-
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nen tendenziell unreif und neigen zu Atem-
problemen und Hypoglykdmien. Im weiteren
Lebensverlauf ist das Risiko fiir einen Typ-2-
Diabetes bei Mutter und Kind erhoht.

Diagnostik

Die wichtigste MaBnahme ist die Blutgluko-
semessung. Ein Diabetes mellitus gilt als gesi-
chert, wenn:

eine Niichternblutglukose von > 126 mg/dl
gemessen wurde

die Blutglukose im Tagesverlauf mehr als
einmal >200 mg/dl liegt

die Blutglukose im Tagesverlauf einmalig
>200 mg/dl liegt plus gleichzeitig hypergly-
kdmische Symptome auftreten (Polyurie,
Polydipsie, Gewichtsverlust, Miidigkeit)

der HbA . 26,5% ist

Zur Unterscheidung zwischen Typ-1- und Typ-
2-Diabetes wird das C-Peptid bestimmt (Typ-
1-Diabetes | |, Typ-2-Diabetes 1).

Therapie und Pflege

Aufgrund der unterschiedlichen Pathogenese
gibt es fiir Typ-1- und Typ-2-Diabetes unter-
schiedliche Therapiekonzepte.

Basismafnahmen. Dazu zdhlen vor allem

korperliche Bewegung, ausgewogene Erndh-

rung und ggf. eine Gewichtsreduktion. Die

Schulung und Anleitung der Betroffenen (und

gef. ihrer Bezugspersonen) ist duBerst wichtig

und umfasst u. a. folgende Themen:

¢ Blutzuckerkontrollen durchfiihren

e Umgang mit Insulin (und Hilfsmitteln); Me-
dikamentenmanagement

e Hypo- und Hyperglykdmiezeichen erken-
nen und Mafgnahmen ergreifen

e Pravention von Komplikationen

Behandlung bei Typ-1-Diabetes. Da ein Insu-

linmangel vorliegt, muss Insulin lebenslang

durch subkutane Injektionen zugefiihrt wer-

den. Folgende Methoden werden angewendet:

e Injektionstechnik (ICT=intensivierte kon-
ventionelle Insulintherapie)

Diabetes mellitus

e Insulinpumpe (CSII=kontinuierliche sub-
kutane Insulininfusion)

Beide Methoden funktionieren dhnlich: Ein
lang wirksames Insulin deckt den tdglichen
Grundbedarf ab und ein kurz wirksames In-
sulin wird zu den Mahlzeiten gegeben. Bei der
ICT spritzt man sich das Insulin mit einer Na-
del oder einem Insulinpen; bei der Insulin-
pumpe wird das Insulin kontinuierlich tiber
die Pumpe abgegeben.

Es gibt viele Einfliisse, die im Rahmen der
Therapie besonders beachtet werden miissen.
Hierzu zdhlen die Anzahl der Mahlzeiten, die
Tageszeit, die korperliche Belastung und Er-
krankungen. Mehrfach am Tag sind Blutglu-
koseselbstkontrollen nétig, anhand derer der
Patient den aktuellen Insulinbedarf berechnet.

Immer hdufiger wird das kontinuierliche
Glukosemonitoring (GCM) eingesetzt. Ein
subkutaner Sensor misst alle 5-10 Minuten
den Blutzuckerspiegel im Fettgewebe und gibt
den Wert an elektronische Gerdte weiter. Dies
ermdglicht eine genauere Uberwachung inkl.
Alarmierungen.

Behandlung bei Typ-2-Diabetes. Die Basis-
mafnahmen zum Lebensstil stehen im Vor-
dergrund. Bei Bedarf erfolgt eine medikamen-
tose Therapie, hdufig mit Metformin, da es
insbesondere bei {ibergewichtigen Patienten
zur Gewichtsreduktion beitrdgt. Der Therapie-
erfolg wird am HbA;-Wert gemessen. Bleibt
der erwiinschte Effekt aus, muss Metformin
zundchst mit weiteren Diabetesmedikamen-
ten, danach eventuell auch mit Insulin kom-
biniert werden.

Behandlung bei Gestationsdiabetes. Zu-
ndchst wird fiir kurze Zeit ein Versuch mit den
Basismafnahmen unternommen. Sinkt der
Blutzuckerspiegel darunter nicht ausreichend,
wird eine Insulintherapie begonnen, meist
iiber eine Insulinpumpe. Die bei Typ-2-Dia-
betes eingesetzten Medikamente sind bei
Schwangeren kontraindiziert. Nach der Geburt
wird das Insulin wieder abgesetzt und die
Stoffwechselsituation tiberwacht.
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Diphtherie

Diphtherie

Die Diphtherie (echter Krupp) ist eine bakte-
rielle Infektionserkrankung, die durch Cory-
nebakterien (Corynebacterium diphtheriae)
ausgeldst wird und zu lebensbedrohlichen
Komplikationen fiihren kann. Die Erkran-
kung spielt in Deutschland keine groRe Rolle
mehr, da sie durch die Schutzimpfung sehr
selten geworden ist. Problematisch ist die
Diphtherie jedoch immer noch in Landern
mit geringen Impfraten, z. B. in Landern Afri-
kas, Stidostasiens, Osteuropas und des Stid-
pazifiks.

Ursachen und Pathophysiologie

Corynebacterium diphtheriae wird meist
durch Tropfcheninfektion {ibertragen, selte-
ner durch Schmierinfektion. Die Bakterien bil-
den ein Toxin (Diphtherie-Toxin, DT), das zu-
ndchst lokal das Gewebe schadigt. Gelangt das
Toxin in die Blutbahn, entsteht eine systemi-
sche Diphtherie, die verschiedene Organe
(Herz, Nerven und Niere) betreffen kann.

Symptome und Komplikationen

Die Inkubationszeit betragt 2-5 Tage. Die In-
fektion verlduft zundchst als lokale Infektion
und kann an verschiedenen Stellen klinisch
manifest werden. Am hdufigsten ist der Ra-
chen betroffen (Rachendiphtherie), seltener
der Nabel (beim Neugeborenen), Nase, Augen
oder Wunden.

Einige Tage nach der Lokalinfektion kann
sich durch die Toxinwirkung eine systemische
Diphtherie mit hohem Fieber, einem
schmerzhaften, bellenden Husten (Krupp)
und Kopfschmerzen entwickeln. Zusatzlich
schwillt der Hals an, was zu einer Verengung
der Atemwege fiihren kann. Wenn der Kehl-
kopf mitbetroffen ist, besteht akute Ersti-
ckungsgefahr. Auch das Herz (Herzrhythmus-
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storungen (S.187)), die Nieren oder Nerven
(Ldhmung des Gaumensegels!) konnen betrof-
fen sein.

Diagnostik

Die Diphtherie kann durch eine Blickdiagnose
erkannt werden. Die Gaumenmandeln sind
geschwollen, gerotet und von graugelben Be-
ligen (Pseudomembranen) iiberzogen, die
beim Abstreifen mit dem Spatel bluten. Eben-
so auffdllig ist der verstarkte Mundgeruch der
Patienten, der eine siiBlich fade Note hat (wie
faulende Apfel). Gesichert wird die Diagnose
durch einen Rachenabstrich und anschlieBen-
den Erregernachweis. Wichtig sind tagliche
EKG-Kontrollen, damit eine Beteiligung des
Herzens rechtzeitig festgestellt wird.

Therapie und Pflege

Bei Verdacht auf eine Diphtherieerkrankung
muss der Patient sofort isoliert werden. Nach
der Abstrichentnahme erhdlt der Patient ein
Antitoxin, um das Diphtherietoxin zu neutra-
lisieren. Da das Antitoxin allergische Reaktio-
nen auslésen kann, muss zuerst mit einem
Hauttest seine Vertraglichkeit gepriift werden.
Zusdtzlich zum Antitoxin wird ein Antibioti-
kum (i. d.R. Penicillin) verabreicht. Die Patien-
ten miissen so lange isoliert werden, bis im
Nasen- oder Rachenabstrich keine Bakterien
mehr nachweisbar sind.

Es gibt eine aktive Impfung gegen Diphthe-
rie, die fiir alle Menschen empfohlen wird. Die
Impfung ist tiblicherweise eine Kombinations-
impfung mit Impfstoffen gegen Tetanus
(5.402) und Keuchhusten (S.325).
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Divertikulose und Divertikulitis

Bei der Divertikulose wolbt sich die Dick-
darmschleimhaut an mehreren Stellen sack-
artig nach auRen. Diese Ausstiilpungen (Di-
vertikel) verursachen zundchst keine Be-
schwerden und werden meist zufallig bei
einer Koloskopie entdeckt. Es kann jedoch
zu einer Entziindung im Bereich der Diverti-
kel kommen - zu einer Divertikulitis. Sie
geht mit starken Beschwerden einher und
kann lebensgefahrliche Komplikationen
nach sich ziehen (> Abb. 4.4).

Ursachen und Pathophysiologie

Bei den Divertikeln handelt es sich meist um
Jfalsche* Divertikel (Pseudodivertikel), bei de-
nen sich nur die Schleimhaut durch Liicken in
der muskuliren Darmwand nach aufRen
stiilpt. Besonders hdufig entstehen sie im Be-
reich des Sigmas (Colon sigmoideum). Bei
echten Divertikeln stiilpt sich die gesamte
Darmwand nach auf3en.

Die Bildung der Pseudodivertikel wird
durch eine altersbedingte Bindegewebs-
schwdche sowie eine Druckzunahme im

Gefahr der
Peritonitis

geplatztes
Divertikel

. Abszess
Fistel zur

Harnblase

entzlindetes

Divertikulose und Divertikulitis

Darmlumen begiinstigt. Letztere wird haufig
durch chronische Verstopfung (z.B. aufgrund
ballaststoffarmer Erndhrung) hervorgerufen.
Staut sich Stuhl im Divertikel, konnen sich in
der Schleimhaut Bakterien vermehren und
eine Entziindung (Divertikulitis) auslosen.

Symptome und Komplikationen

Die Divertikulose verursacht zundchst keine
Beschwerden. Wenn sich die Divertikel ent-
ziinden, klagen die Patienten meist {iber
Schmerzen im linken Unterbauch (bei Sigma-
divertikulitis). Weitere Beschwerden sind er-
hohte Temperaturen und Stuhlunregelmdgig-
keiten (Durchfall, Verstopfung, Blahungen).

Eine gefiirchtete Komplikation ist die Perfo-
ration (gedeckt — lokalisierte Peritonitis
(S.323), Abszess (S.20); frei — generalisierte
Peritonitis). Auch die Bildung von Fisteln
(S.137) zu Nachbarorganen und Blutungen
sind moglich. Die Einengung des Darmlumens
kann zu einem mechanischen Ileus (S.213)
fithren.

Diagnostik

Die Divertikulose wird oft als Zufallsbefund
einer Koloskopie (S.468) diagnostiziert. Bei
Verdacht auf eine Divertikulitis werden die

Abb. 4.4 Divertikulose und
Divertikulitis. Bei den echten
Divertikeln sttilpt sich die
Darmwand nach auRen. Ent-
ziindet sich dieser Bereich,
spricht man von der Divertiku-
litis. MAgliche Komplikationen
in der Folge: Abszesse, Perfo-
ration der Darmwand (— Peri-
tonitis), kolovesikale Fistel.
(Quelle: Elbert-Maschke D. Di-
vertikulose und Divertikulitits.
In: | care Pflege. 3. Aufl. Stutt-
gart: Thieme; 2025)

Divertikel

Divertikel
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Divertikulose und Divertikulitis | Down-Syndrom

Entztindungswerte im Blut gemessen und eine
Abdomensonografie und Abdomen-CT durch-
gefiihrt.

Therapie und Pflege

Bei der asymptomatischen Divertikulose
reicht meist die Umstellung auf ballaststoffrei-
che Kost, ausreichende Fliissigkeitszufuhr und
regelmdfSige Bewegung aus.

Die Behandlung der Divertikulitis richtet
sich nach dem Schweregrad. Bei leichten, un-
komplizierten Verldufen sind eine voriiber-
gehende Erndhrungsumstellung (ballaststoff-
arme Kost), schmerzlindernde Medikamente
und ggf. Antibiotika i.d.R. ausreichend.
Schwere Fille erfordern oft eine operative
Entfernung des befallenen Darmabschnitts.

Bei Menschen mit Down-Syndrom ist das
Chromosom 21 dreimal im Erbgut vorhan-
den - daher spricht man auch von Trisomie
21. Die Chromosomenstorung duRert sich
durch bestimmte korperliche Merkmale,
Fehlbildungen und eine unterschiedlich aus-
gepragte Intelligenzminderung. Obwohl die
Trisomie 21 grundsatzlich bei jeder Schwan-
gerschaft auftreten kann, sind Frauen ab

35 Jahren deutlich haufiger betroffen.

Down-Syndrom

Ursachen und Pathophysiologie

Normalerweise ist von jedem der 23 Chromo-

somen ein zweifacher Satz vorhanden (46

Chromosomen). Menschen mit dem Down-

Syndrom besitzen jedoch das Chromosom 21

drei- statt zweimal. Sie haben also 47 Chro-

mosomen.
Man unterscheidet folgende Formen der

Trisomie:

o freie Trisomie: In iiber 90% der Fille wer-
den die Chromosomen bei der Reifung der
Eizelle (sehr selten des Spermiums) nicht
korrekt auf die Tochterzellen verteilt.
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e Translokationstrisomie: Das zusdtzliche
Chromosom 21 ist mit einem der {ibrigen
46 Chromosomen verschmolzen. Diese Art
der Trisomie entsteht entweder neu im Or-
ganismus des Betroffenen oder wurde von
Vater oder Mutter an den Betroffenen ver-
erbt.

Mosaik-Trisomie: Hier werden die Chromo-
somen bei den ersten Teilungen der be-
fruchteten Eizelle nicht korrekt auf die
Tochterzellen verteilt. Es bilden sich zwei
Zelllinien im Korper des Erkrankten: Zellen
mit 46 und solche mit 47 Chromosomen.

Symptome

Typische korperliche Merkmale sind:

e kleiner Kopf

e flaches Gesicht mit breiter Nasenwurzel

o schrdg stehende Augen

e Hautfalte am inneren Augenwinkel (Epikan-
thus medialis)

kleine, tief sitzende Ohren

e oft vergroRBerte Zunge und eher kleiner
Mundraum, wodurch der Mund offensteht
Hande mit Vierfingerfurche und kurzen Fin-
gern

weiter Abstand zwischen 1. und 2. Zehe
(,Sandalenliicke*)

Viele Kinder kommen als Frithgeburt (S.141)
mit entsprechenden Risiken zur Welt. Das Ri-
siko fiir Organfehlbildungen (in 50% der Fdlle
Herzfehler, seltener Fehlbildungen des
Darms), akute Leukdmien (S.244), schwerwie-
gende Infektionen, Zoliakie (S.448), Epilepsien
(S.121), Schwerhérigkeit und Schielstellungen
ist deutlich erhoht. Die Fruchtbarkeit ist ein-
geschrankt.

Die Entwicklung von Motorik und Sprache
ist verzogert. Die intellektuellen Fihigkeiten
sind unterschiedlich ausgepragt. Der durch-
schnittliche IQ von Erwachsenen mit Down-
Syndrom liegt bei 50. Ab dem 40. Lebensjahr
entwickeln fast alle Betroffenen eine Demenz
vom Alzheimer-Typ (S.98).
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Down-Syndrom | Duchenne-Muskeldystrophie

Diagnostik

In der Pranataldiagnostik geben die Analyse
des Blutes und Ultraschalluntersuchungen
Hinweise auf das Risiko fiir ein Down-Syn-
drom. Die Diagnose kann nur durch eine
Chromosomenanalyse  gesichert werden.
Hierfiir wird entweder eine Chorionzotten-
biopsie (Entnahme von Zellen der Zottenhaut)
oder eine Amniozentese (Punktion der Amni-
onhohle) durchgefiihrt. Postnatal sind die ty-
pischen Koérpermerkmale wegweisend.

Vor einem Screening auf Down-Syndrom
sollten die werdenden Eltern ausfiihrlich
tiber mogliche Konsequenzen der Unter-
suchungsergebnisse aufgekldart werden. Ein
auffalliger Befund kann zu schwierigen ethi-
schen Entscheidungsprozessen fiihren. Un-
ter Umstanden entscheiden sich die wer-
denden Eltern fiir einen Schwangerschafts-
abbruch.

Achtung

Therapie und Pflege

Das Down-Syndrom selbst kann man nicht be-
handeln. Wichtig ist eine friihzeitige Therapie
der Begleiterkrankungen (z.B. Herzfehler,
Seh- und Horstérungen oder Infektionen) und
eine vielfdltige Forderung von Geburt an, um
die individuellen Entwicklungsmoglichkeiten
voll auszuschopfen.

Eine wertschdtzende Kommunikation mit
Betroffenen und Bezugspersonen ist wichtig,
Patienten mit Down-Syndrom sollten ressour-
cenorientierte Unterstiitzung erhalten, die
die individuellen Fdhigkeiten, Kommunikati-
onswege und das Entwicklungstempo des Pa-
tienten beriicksichtigt und Sicherheit sowie
Selbststandigkeit fordert.

Duchenne-Muskeldystrophie

Die Muskeldystrophie Typ Duchenne ist eine
seltene, genetisch bedingte Muskelerkran-
kung, die bereits in der frithen Kindheit mit
einer fortschreitenden Muskelschwéche be-
ginnt. Die Erkrankung ist nicht heilbar. Die
meisten Patienten sterben vor dem 30. Le-
bensjahr.

Ursachen und Pathophysiologie

Durch eine genetische Verdnderung fehlt das
Muskelprotein Dystrophin oder wird vermin-
dert gebildet. Der Gendefekt ist X-chromoso-
mal rezessiv, weshalb (fast) nur Jungen be-
troffen sind.

Symptome und Komplikationen

Bereits im Kleinkindalter fallen eine Muskel-
schwdche, ,Schlaffheit® und Muskelatrophie
auf. Zundchst ist der Beckengiirtel betroffen.
Die Kinder haben Schwierigkeiten beim Auf-
stehen, Gehen, Treppensteigen. Typische Zei-
chen sind ein watschelnder Gang, das Go-
wers-Zeichen (Kompensationsmechanismus
bei schwacher Rumpfmuskulatur: Betroffene
richten sich auf, indem sie sich z.B. mit den
Armen auf den Oberschenkeln abstiitzen) und
verdickte Waden (durch Zunahme des Fett-
und Bindegewebes). Auch die Herzmuskulatur
kann betroffen sein, mit der Folge einer friih-
zeitigen Herzinsuffizienz.

Die Erkrankung verlduft langsam progre-
dient. Bereits ab dem 10.-15. Lebensjahr sind
die meisten Betroffenen auf den Rollstuhl an-
gewiesen. Die Lebenserwartung betragt auf-
grund von schwerwiegenden Komplikationen
(meist Atem- und Herzinsuffizienz) auch un-
ter optimalen Therapiebedingungen derzeit
nur 30-40 Jahre.
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Duchenne-Muskeldystrophie | Dupuytren-Kontraktur

Diagnostik

Im Blut ist i.d.R. das Muskelenzym Kreatinki-
nase (CK-MM) erhoht. Zur Sicherung der Diag-
nose wird eine genetische Untersuchung ver-
anlasst, um den Gendefekt nachzuweisen. In
unklaren Fdllen ist eine Muskelbiopsie indi-
ziert.

Therapie und Pflege

Es gibt keine kausale Therapie. Patienten mit
bestimmten Mutationen (10-15 % aller Betrof-
fenen) profitieren von der Substanz Ataluren,
die die Dystrophinproduktion erhéht und den
Muskelabbau verlangsamt.

Sinnvolle MaBnahmen zur Verbesserung
der Lebensqualitdt und Verldngerung der Le-
benszeit sind Physio- und Ergotherapie, eine
gute Hilfsmittelversorgung, eine psychologi-
sche Betreuung der Familie und ggf. die Be-
handlung von Komplikationen.

Dupuytren-Kontraktur

Beim Morbus Dupuytren schrumpft und ver-
hartet sich das Bindegewebe der Hohlhand
(Palmaraponeurose). Dadurch werden die
Finger in eine Beugestellung gezwungen
und kdnnen nicht mehr gestreckt werden
(» Abb. 4.5). Die Erkrankung tritt vor allem
bei Mdnnern tiber dem 50. Lebensjahr auf.

Ursachen und Pathophysiologie

Die Ursache fiir die Schrumpfung der Palmar-
aponeurose ist unklar. Es bilden sich derbe
Strange und Knoten in der Handfldche und die
betroffenen Finger werden in Beugestellung
fixiert (Beugekontraktur).

Symptome

Die Erkrankung entwickelt sich schleichend.
Durch die Beugekontraktur wird die Stre-
ckung der betroffenen Finger (v.a. 4. und 5.

110

Abb. 4.5 Dupuytren-Kontraktur. (Quelle:
Kroegel C. Schritt 1: Inspektion (= Auge). In:
Kroegel C, Costabel U, Hrsg. Klinische Pneu-
mologie. 1. Aufl. Stuttgart: Thieme; 2013)

Fingerstrahl) zunehmend eingeschrankt.
Meist bestehen keine Schmerzen.

Im Spdtstadium wird die Funktion der
Hand durch die gebeugten Finger stark beein-
trachtigt und die Patienten berichten {iber
Schmerzen beim Greifen von harten Gegen-
standen.

Diagnostik

Die Diagnose wird klinisch gestellt. Die Stran-
ge und Knoten sind in der Handflache zu se-
hen und zu tasten.

Therapie

Die Behandlung der Wahl ist die Operation.
Sie ist indiziert bei funktionellen Einschran-
kungen (Patient ist subjektiv im Alltag einge-
schrankt, Schmerzen) und starker Beugekon-
traktur. Bei der OP werden die betroffenen
Anteile der Palmaraponeurose entfernt. Da es
operationstechnisch nicht méglich ist, die
Hohlhandfaszie vollstindig zu entfernen,
kommt es hdufig nach einigen Jahren zu
einem Rezidiv.
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Echinokokkose

Echinokokkosen des Menschen sind seltene,
aber gefahrliche Infektionen durch den Hun-
de- oder Fuchsbandwurm. Die beiden Band-
wiirmer rufen unterschiedliche, mit Zysten-
bildung einhergehende Krankheitsbilder
hervor. Es besteht Meldepflicht.

Ursachen und Pathophysiologie

Die Wurmeier werden von infizierten Tieren
(z.B. Hunde, Fiichse) mit dem Kot ausgeschie-
den. Die Ubertragung auf den Menschen er-
folgt durch die orale Aufnahme, z.B. iiber ver-
unreinigte Lebensmittel (Waldbeeren). Im
menschlichen Darm schliipfen die Larven und
gelangen auf dem Blutweg in andere Organe,
bevorzugt in Leber oder Lunge. Dort zeigen
Hunde- und Fuchsbandwurm ein unterschied-
liches Wachstumsverhalten:
Hundebandwurm (Echinococcus granulo-
sus): Meist bildet sich in der Leber eine ein-
zelne, fliissigkeitsgefiillte Zyste (Hydatide),
die langsam und verdrangend wachst (zys-
tische Echinokokkose).

Fuchsbandwurm (Echinococcus multilocu-
laris): Er bildet in der Leber zahlreiche klei-
ne Zysten, die infiltrativ (tumorartig) wach-
sen und das Gewebe nach und nach zer-
stéren (alveolire Echinokokkose). Uber
Blut- oder Lymphgefdf3e ist eine Streuung in
andere Organe moglich (meist Lunge oder
Gehirn).

Symptome und Komplikationen

Erste Symptome treten oft erst mehrere Jahre

nach der Infektion auf. Hdufig sind sie uncha-

rakteristisch und abhdngig von der Zystenlo-
kalisation:

e bei Leberbefall: Schmerzen oder Druck-
gefiihl im rechten Oberbauch, Ikterus (Gelb-
farbung der Haut und Bindehdute).

¢ bei Lungenbefall: Husten (ggf. blutig), Dys-
pnoe (Atemnot), Brustschmerzen.

Echinokokkose

Diagnostik

Im Blut konnen ggf. die eosinophilen Granulo-
zyten (Eosinophilie) erhoht sein. Eine Stuhl-
probe sollte mikroskopisch untersucht wer-
den. Im Ultraschall und CT-Abdomen (ggf.
MRT) kann man die Zysten erkennen. Zur
Diagnosesicherung werden Antikorper im
Blut nachgewiesen.

Therapie und Pflege

Die Betroffenen sollten auf Symptome und
Komplikationen beobachtet werden, ggf.
werden Gegenmafnahmen ergriffen (z.B.
Schmerzmittelgabe, atemerleichternde Lage-
rung bei Atemnot).

Wenn moglich, wird das befallene Gewebe
chirurgisch entfernt (> Abb. 5.1). Postoperativ
erhalten die Patienten iiber mehrere Monate
Anthelminthika (z.B. Albendazol). Ist eine
Operation nicht moglich, z. B. weil der befalle-
ne Bereich zu grof8 oder nicht genau abgrenz-
bar ist, wird der Patient lebenslang anthelmin-
thisch behandelt.

Abb.5.1 Echinokokkose. Operationsprapa-
rat einer Gallenblase, die vollstandig mit
Echinokokkuszysten gefiillt ist. (Quelle: Hau
H, Seehofer D. Parasitare Leberzysten (Echi-
nokokkose). In: Pratschke |, Schmelzle M,
Hrsg. Referenz Allgemein- und Viszeralchi-
rurgie — Leber und Gallenwege. 1. Aufl.
Stuttgart: Thieme; 2022)
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